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Silik dismorfik bulgularla tani almis olan 48,XXYY

sendromu: bir olgu sunumu
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Ozet

Onceleri Klinefelter sendromunun sitogenetik bir varyanti
olarak dusuinulen 48,XXYY anoploidisi, son zamanlarda ayri
bir klinik sendrom olarak tanimlanmaktadir. Davranis bozuk-
luklar, mental gerilik ve "pugilistic” yluz gorinumu karak-
teristik bulgularini olusturmaktadir. Burada Herpes ensefal-
iti ve direncli epilepsi tanilanyla izlenmekteyken dismorfik
bulgularla 48,XXYY sendromu tanis1 konulan bir olgu sunul-
maktadir.

Anahtar kelimeler: 48,XXYY, Klinefelter sendromu, pugilis-
tik ylz gorinumu

Summary

A case of 48,XXYY syndrome diagnosed with vague dys-
morphic findings

48,XXYY aneuploidy considered previously to be a cytoge-
netic variant of Klinefelter's syndrome is currently being
defined as a distinct clinical syndrome. Behavioral prob-
lems, mental retardation and pugilistic facial appearance
form the characteristic findings. We herein report a case of
48,XXYY syndrome diagnosed with dysmorphic findings
while being followed with the diagnoses of Herpes
encephalitis and intractable epilepsy.
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Girig

Seks kromozom andploidilerinin prevalansi 400 canlt
dogumda bir olarak bildirilmektedir (1). 48,XXYY ano-
ploidisinin prevalanst ise 50000 canli dogumda bir
olarak bildirilmistir (2). Ilk olarak 1960 yilinda Muldal
ve Ockey bu sendromu Klinefelter sendromunun sito-
genetik bir varyanti olarak diisiinmisglerdir (3). Ancak
son zamanlarda 48, XXYY andploidisi ayr1 bir klinik ve
genetik sendrom olarak tanimlanmaktadir (4). 48, XXYY
erkekler Klinefelter sendromunun bir¢ok fenotipik
ozelligini tagirlar, ancak mental retardasyon ve psikiyat-
rik hastaliklarin daha sik ve ciddi olmasi ile Klinefelter
sendromundan ayrilirlar (2).

Olgu Sunumu

On bes aylik erkek hasta nébet gegirme ve psikomo-
tor gelisme geriligi nedeniyle klinigimize basvurdu.
Yirmi yasinda annenin ilk ¢ocuguna 40 haftalik gebe-
liginden komplikasyonsuz olarak 3100 gram agirliginda
dogdugu ve 4 aylikken ates ve ndbet gecirme sikayeti ile
bagvurdugu saghk kurulusunda Herpes ensefaliti
tanisiyla yatirilarak asiklovir, epdantoin ve fenobarbital
tedavileri baglandigi 6grenildi. Halen fenobarbital
tedavisi almasina ragmen nébetleri devam ediyormus.
Anne-baba arasinda akrabalik olmayan hastanin fizik
muayenesinde boy 50-75, agirlik 25-50 ve bag ¢evresi 3-
10 persentildeydi. Hastada genis alin, burun kokii
basikligi, hipertelorizm, 6ne bakan burun delikleri,
mikrognati ile karakterize 'pugilistic' yiiz gOriinimii
vard1 (Sekil 1). Ayrica derin kulak memesi ¢entigi (Sekil
2) ve sag elde Simian c¢izgisi (Sekil 3) mevcuttu.
Norolojik muayenesinde kooperasyon ve konugma
yagina gore oldukga geriydi, bagini dik tutma ve destek-
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siz oturma yoktu. Yaygin hipotonisi olan hastanin derin
tendon refleksleri hipoaktifti, patolojik refleks yoktu ve
151k refleksi normaldi. Denver gelisimsel tarama testi
anormaldi. Beyin manyetik rezonans goriintiilemesinde
sag temporopariyetal bolgede kistik ensefalomalazi ile
uyumlu goriinim mevcuttu. Periferik kandan yapilan
sitogenetik incelemede 48,XXYY karyotipi saptandi.

Sekil 1. 'Pugilistic' yiiz gériiniimii; genis alin, burun kokii basik-
l1g1, hipertelorizm, 6ne bakan burun delikleri, mikrognati

Sekil 2. Derin kulak memesi ¢entigi
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Sekil 3. Simian ¢izgisi

Tartisma

Klinefelter sendromu ve varyantlart genellikle ince
yapili, uzun kollu ve nispeten uzun bacakli cocuklardir.
Pubertede sekonder seks karakterlerinin gelismemesi ve
kiigiik testisleri ile hipogonadizm tanisi alirlar.
Testosteron diizeyleri diisitk, gonadotropin seviyeleri
ise yiiksektir. Seminifer tiibiillerdeki hyalinizasyon ve
fibrozise bagli olarak infertildirler (5).

48, XXYY sendromu uzun boy, agresif davranislar,
mental retardasyon ve dolagim bozuklugu ile karakte-
rize bir hipergonadotropik hipogonadizm formudur
(6). 48,XXYY sendromlu bireylerde yiiksek genis alin,
agag1 egimli palpebral fisstirler, hipertelorizm, kendine
has burun sekli, anormal bi¢imli maksilla ve mandibula
ile karakterize "Pugilistic' yliz gériiniimii tanimlanmistir
(7,8). Diger bulgular arasinda jinekomasti, trunkal
obezite, cilt iilserleri, atrofik testisler, mikropenis, kifoz,
skolyoz ve nébetler sayilabilir. Bu bireylerde psikotik
reaksiyonlar, agresiflik ve mental retardasyon sik
gortiliir. Her bir ilave X kromozomunda IQ'nun ortala-
ma 15-16 puan distiigii ve ekstra Y kromozomu ile
hastaligin ciddiyeti arasinda iligki olmadigi gosteril-
migtir (9). Klinefelter sendromundan agresif davranig-
lar, agir mental retardasyon ve daha uzun boylu olmalart
ile ayrilirlar (10). Bu hastalara ¢cocukluk yas grubunda
kendine has yiiz goriinimii ve noropsikiyatrik 6zellik-
ler ile tami konulabilir (11). Herpes ensefaliti sonrast
nébetlerinin devam etmesi nedeniyle basvuran olgu-
muzda 'pugilistic' yliz gériinimii ve sag elde Simian
¢izgi mevcuttu. Psikomotor gelisme geriligi ve direncli
epilepsi, 48, XXYY karyotipinden ¢ok gegirilmis ense-
falit ile iligkili olarak degerlendirildi. Daha ¢ok ileri
yaglarda saptanabilen psikoz, agresif davraniglar ve men-
tal retardasyon agisindan olgumuzun takibi son derece
onemlidir. Kiigiik yasta silik bulgular nedeniyle her
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zaman sendromun tanisini koymak miimkiin olmaya-
bilir. Bu nedenle ¢ocuk hastaliklar1 poliklinigine bagvu-
ran olgular dismorfik bulgular yéniinden ¢ok dikkatli
muayene edilmeli ve andploidilerin ¢ok silik dismorfik
bulgular, davranig bozukluklar1 ve mental retardasyon
ile seyredebilecegi unutulmamalidir.
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